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においてプロテアソーム阻害剤を用いた検討で、変異型DSG4はERADを介して分解されていること
を確認した。 
連珠毛の発症機序は依然として不明であるが、DSG4の減少に加え、変異タンパクによって生じ
るERストレスが連珠毛形成に関与している可能性がある。ERストレスが蛋白翻訳抑制を引き起こ
しデスモソーム形成に影響を及ぼすことやERストレスによって誘導されるアポトーシスが異常角
化を生じる可能性などを考えた。 
４）結論 
DSG4変異によるERストレスが連珠毛発症に関与している可能性がある。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
